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Резюме
Болезнь Шарко–Мари–Тутса (БШМ) относится к генетически гетерогенной группе моногенных заболеваний с пре-
имущественным поражением периферической нервной системы, связанным с преимущественной дегенерацией миели-
новой оболочки и (или) аксона двигательных и чувствительных нервов и спинномозговых корешков, сопровождающихся 
двигательными нарушениями и специфическим болевым синдромом. В статье представлено описание двух клинических 
случаев (отца и дочери), заболевание которых проявлялось хронически прогрессирующей слабостью и атрофией дисталь-
ных мышц конечностей, снижением глубоких рефлексов, деформацией стоп и кистей, изменением походки и чувстви-
тельными нарушениями. Были выполнены генетические тесты детекции дупликации/делеции гена PMP22 и экспансии 
GAA-повторов в гене FXN, давшие отрицательные результаты. На основании жалоб, неврологического осмотра, семейного 
анамнеза и данных инструментального исследования установлен клинический диагноз «БШМТ» с аутосомно-доминант-
ным типом наследования и высокой степенью пенетрантности. На отделении пациентам проводили курсы инфузионной 
терапии (нейрометаболической терапии, витаминотерапии), курсы лечебной физкультуры по индивидуальному плану, 
физиотерапии и рефлексотерапии с умеренным положительным эффектом в виде субъективного увеличения мышеч-
ной силы в нижних конечностях, повышения устойчивости и уверенности при ходьбе. Также освещены особенности 
патогенеза различных генетических вариантов БШМТ и перспективы патогенетического лечения данного заболевания. 
Ключевые слова: наследственная моторно-сенсорная нейропатия, болезнь Шарко–Мари–Тутса, аутосомно-
доминантный тип наследования, стопа Фридрейха, ноги аиста
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Summary
Charcot–Marie–Tooth disease belongs to a genetically heterogeneous group of monogenic diseases with a predominant 
lesion of the peripheral nervous system associated with predominant degeneration of the myelin sheath and/or axon of the 
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ВВЕДЕНИЕ
Болезнь Шарко–Мари–Тутса (БШМТ, или 
наследственная моторно-сенсорная нейропатия) 
является одним из наиболее распространенных на-
следственных нервно-мышечных заболеваний, ха-
рактеризующихся хронически прогрессирующей 
слабостью и атрофией дистальных мышц конеч-
ностей, снижением сухожильных рефлексов, де-
формацией стоп и кистей, изменением походки и 
сенсорными нарушениями [1, 2]. В 1886 г. во Фран-
ции профессор Жан Мартен Шарко (1825–1893) и 
его ученик Пьер Мари (1853–1940) опубликовали 
первое описание дистальной мышечной слабости 
и атрофии с началом в ногах, назвав заболевание 
перонеальной (малоберцовой) мышечной атро-
фией. Говард Генри Тутс (1856–1926) описал эту 
же болезнь в своей кембриджской диссертации в 
1886 г., дав ей название прогрессирующей перо-
неальной мышечной атрофии. Он был первым, кто 
правильно объяснил развитие симптомов заболе-
вания за счет нейропатии, а не миелопатии, как 
считалось до него [3]. Распространенность БШМТ 
в настоящее время оценивается в 10–28 случаев 
на 100 000 населения. Хотя оценить точную рас-
пространенность БШМТ трудно из-за широкого 
разно образия клинических симптомов и различ-
ных форм заболевания, что обуславливает высо-
кую вариабельность показателей распространен-
ности в эпидемиологических исследованиях [4].
ОПИСАНИЕ ДВУХ КЛИНИЧЕСКИХ СЛУЧАЕВ 
БШМТ У ЧЛЕНОВ ОДНОЙ СЕМЬИ  
(ОТЦА И ДОЧЕРИ)
Пациент С. В. П., 1941 г. р. (77 лет), находился на 
обследовании и лечении в неврологическом отде-
лении № 2 клиники научно-исследовательского ин-
ститута неврологии ПСПбГМУ им. И. П. Павлова 
с 11.01.2019 г. по 25.01.2019 г. Жалобы на слабость 
в кистях (сложности при письме, застегивании пу-
говиц), голенях и стопах (невозможность встать 
на носки и пятки); похудание кистей, голеней и 
стоп; снижение  чувствительности в руках и ногах; 
неустойчивость, шаткость при ходьбе. 
Первые проявления заболевания стал отмечать 
в возрасте 14 лет (в 1955 г.), когда заметил измене-
ние походки, слабость в стопах, изменение свода 
стопы. Отмечает постепенное развитие указанных 
выше симптомов. К концу 1970-х гг. развилась вы-
раженная слабость в стопах, свод стопы стал высо-
ким, присоединилась слабость в голенях. К 2000 г. 
в возрасте 56 лет отмечалась выраженная мышеч-
ная атрофия стоп и голеней, деформация стопы 
по типу Фридрейха, а также впервые пациента 
стала беспокоить слабость в кистях. С 2004 г. стал 
отмечать похудание кистей, на стопах – грубая 
мышечная атрофия; гипестезия по типу «носок» 
и «перчаток».
Наследственность: у отца, старшей сестры и 
дочери – деформация стопы по типу стопы Фри-
дрейха (рис. 1).
На момент поступления в неврологическом ста-
тусе у пациента С. В. П., 77 лет: сознание – ясное. 
Ориентирован в пространстве, времени и собст-
венной личности верно. Психотические наруше-
ния: не выявлены. Эмоциональные и интеллекту-
ально-мнестические нарушения: эмоциональный 
фон ровный. Когнитивные функции не снижены. 
Черепные нервы: гемианопсии не выявлено. Зрачки 
правильной формы, среднего диаметра, D=S. Ре-
акция зрачков на свет (прямая и содружественная) 
живая, симметричная. Движения глазных яблок в 
полном объеме. Нистагма нет. Диплопию отрицает. 
Пальпация точек выхода тройничного нерва безбо-
лезненна с двух сторон. Убедительных данных за 
наличие нарушений чувствительности на лице не 
получено. Сглаженность носогубной складки слева. 
Речь не нарушена. Дисфагии, дисфонии нет. Язык 
по средней линии. Uvula по средней линии. Мяг-
кое нёбо подвижно, глоточные рефлексы живые. 
Симп томов орального автоматизма нет. Двигатель-
ная система: выраженная атрофия мышц кистей 
(рис. 2), голеней и стоп. Форма голеней изменена 
по типу перевернутых бутылок (рис. 3). Объем 
мышц правого бедра – 58,5 см, левого – 56 см, 
правой голени – 27 см, левой – 28 см. Форма стоп 
изменена по типу Фридрейха (рис. 4). Походка по 
motor and sensory nerves and spinal roots, accompanied by motor disorders and specific pain syndrome. The article presents 
a description of 2 clinical cases of patients (father and daughter), whose disease was manifested by chronically progressive 
weakness and atrophy of the distal limb muscles, reflexes reduction, foot and hand deformation, gait changes and sensory 
disorders. Genetic tests were performed to detect duplication/deletion of the PMP22 gene and the expansion of GAA repeats 
in the FXN gene, which yielded negative results. Based on complaints, neurological examination, family medical history 
and data of instrumental research (EMNG), we made a clinical diagnosis of the CMT with an autosomal dominant type of 
inheritance and a high degree of penetrance. At the department, patients received the infusion therapy (neurometabolic 
therapy, vitamin therapy), physical therapy courses according to an individual plan, physiotherapy and reflexotherapy with 
a moderate positive effect in the form of a subjective increase in muscle strength in the lower extremities, increasing walking 
stability and confidence. The article also highlights the peculiarities of the pathogenesis of different genetic variants of CMT 
and prospect for pathogenetic treatment of this disease.
Keywords: hereditary motor sensory neuropathy, Charcot–Marie–Tooth disease, autosomal dominant inheritance, 
Friedreich’s foot, «stork legs»
For citation: Fedorova V. S., Smochilin A. G., Kulyakhtin A. I., Yakovlev A. A., Pushkaryov M. S., Gavrichenko A. V., Gavrilova E. A., 
Gapeshin R. A. Charcot–Marie–Toots disease: description of 2 clinical cases of the disease in members of the same family (father and 
daughter). The Scientific Notes of Pavlov University. 2019;27(2):63–71. (In Russ.). DOI: 10.24884/1607-4181-2019-27-2-63-71.
* Corresponding author: Andrei G. Smochilin, Pavlov University, 6-8, L’va Tolstogo str., Saint Petersburg, 197022, Russia. E-mail: smochilin.a@gmail.com.
Fedorova V. S. et al. / The Scientific Notes of Pavlov University Vol. XXVII № 2 (2020) P. 63–71
65
типу «степпаж». Мышечная сила с верхних конеч-
ностей: проксимально – 5 баллов, дистально: раз-
гибатели кистей – 3,5 балла, разгибатели пальцев 
(дистальные фаланги) – 0 баллов, сгибатели – 3 
балла, п/ поставление большого пальца – 1 балл; с 
нижних конечностей: проксимально – 5 баллов, ди-
стально: сгибатели и разгибатели стоп – 0 баллов. 
Тонус мышц верхних и нижних конечностей не из-
менен. Глубокие рефлексы с верхних конечностей: 
бицепс-рефлексы S=D, средней живости, карпора-
диальные и трицепс-рефлексы S=D, низкие. Па-
тологических кистевых знаков не выявлено. Глу-
бокие рефлексы с нижних конечностей: коленные 
D=S, низкие, ахилловы D=S=abs. Патологических 
стопных знаков не выявлено. Экстрапирамидная 
система: экстрапирамидных расстройств на момент 
осмотра не выявлено. Чувствительность: гипалгезия 
верхних конечностей (до уровня плечевого сустава) 
и нижних конечностей (до уровня паховой склад-
ки). Вибрационная  чувствительность с верхних 
конечностей снижена, с нижних конечностей от-
сутствует. Суставно- мышечное чувство сохранено. 
Координация: пальценосовую пробу выполняет 
с мимопопаданием с двух сторон; пяточно-колен-
ную пробы выполняет с интенцией с двух сторон. 
В позе Ромберга неустойчив, без четкой латера-
лизации. Менингеальные симптомы: на момент 
осмотра менингеальные знаки не выявлены. 
Данные дополнительных методов обследова-
ния. Лабораторные результаты: общий анализ кро-
ви, биохимический анализ крови, общий анализ 
мочи – без особенностей. Было выполнено гене-
тическое исследование в лаборатории диагностики 
аутоиммунных заболеваний Научно-методическо-
го Центра по молекулярной медицине ПСПбГМУ 
им. И. П. Павлова: детекция дупликации/делеции 
гена PMP22 при болезни Шарко–Мари–Тутса 1А 
и наследственной нейропатии с подверженностью 
параличу от сдавления с помощью метода ПЦР в 
реальном времени: дупликации гена РМР22 не об-
наружено, делеции гена РМР22 не обнаружено. 
Обнаружение экспансии GAA-повторов в гене FXN 
при атаксии Фридрейха с помощью метода ПЦР-
тройных повторов и фрагментного анализа: число 
Рис. 1. Родословная семьи с болезнью Шарко–Мари–Тутса 
Fig. 1. Family tree with Charcot–Marie–Tooth
Рис. 2. Атрофия межкостных мышц, усиление сухожиль-
ного рисунка кистей. Деформация дистальных фаланг 
кистей по типу «когтистой лапы» 
Fig. 2. Interosseous muscles atrophy, hand tendon pattern 
enhancement. Distal phalanx deformation according to the 
clawed paw type
Рис. 3. «Ноги аиста», или по типу «перевернутой бутылки» 
Fig. 3. «Stork legs», or «inverted bottle» type
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GAA-повторов в первой аллели гена FXN – 7 (<33 
GAA-повторов – норма), число GAA-повторов во 
второй аллели гена FXN – 7 (<33 GAA-повторов – 
норма). 
Электронейромиография (ЭНМГ): признаки 
диффузного грубого поражения перифериче-
ских нервов (моторно-сенсорная полинейро-
патия). Учитывая значительные снижения ско-
рости проведения, можно думать о первично-
демиелинизиру ющем процессе со вторичным 
грубым аксональным поражением. Стабиломе-
трическое исследование: умеренная фронтальная 
асимметрия влево, сагиттальная асимметрия в нор-
ме, умеренное нарушение функции равновесия, 
преобладает зрительный контроль (рис. 5).
На основании данных анамнеза, неврологиче-
ской симптоматики в виде полинейропатии с мо-
торным и сенсорным компонентами дистальных 
отделов верхних и нижних конечностей, смешан-
ной атаксии, данных ЭНМГ за первично-демие-
линизирующий процесс выставлен клинический 
диагноз: «Наследственная моторно-сенсорная 
поли нейропатия Шарко–Мари–Тутса».
Пациентка С. Е. В., 1987 г. р. (31 год) (дочь па-
циента С. В. П.) находилась на обследовании и 
лечении в неврологическом отделении № 2 кли-
ники научно-исследовательского института невро-
логии ПСПбГМУ им. И. П. Павлова с 11.01.2019 г. 
по 25.01.2019 г.
Жалобы на неустойчивость, шаткость при ходь-
бе; слабость в стопах (невозможность встать на 
пятки); ощущение покалывания в стопах.
Первые проявления заболевания стала отме-
чать в возрасте 14 лет (в 2000 г.) в виде нарушения 
походки, появления онемения, слабости в стопах, 
изменения свода стопы, которые постепенно про-
грессировали. С 22 лет (2008 г.) стала отмечать на-
рушение чувствительности в стопах и покалыва-
ние. Среди перенесенных заболеваний: коклюш в 
14 лет (в 2000 г.). Хронические заболевания: сахар-
ный диабет I типа с 2000 г; узловой нетоксический 
зоб; узел левой щитовидной железы; эутиреоз.
На момент поступления в неврологическом 
статусе у пациентки С. Е. В., 31 года: сознание – 
ясное. Ориентирована в пространстве, времени 
и собственной личности верно. Психотические 
нарушения: не выявлены. Эмоциональные и ин-
теллектуально-мнестические нарушения: интел-
лектуально-мнестически снижена (Монреальская 
шкала оценки когнитивных функций (MoCA) – 
16 баллов). Черепные нервы: гемианопсии не 
выявлено. Зрачки правильной формы, среднего 
диаметра, D=S. Реакция зрачков на свет (прямая 
и содружественная) живая, симметричная. Дви-
жения глазных яблок в полном объеме. Нистагма 
нет. Диплопию отрицает. Пальпация точек выхода 
тройничного нерва безболезненна с двух сторон. 
Убедительных данных за наличие нарушений чув-
ствительности на лице не получено. Легкая асим-
метрия лицевой мускулатуры (за счет дизрафиче-
ских изменений в виде деформации черепа). Глаз-
ная щель справа шире. Дизартрии нет. Дисфагии, 
дисфонии нет. Язык по средней линии. Uvula по 
средней линии. Мягкое нёбо подвижно, глоточные 
рефлексы живые. Симптомы орального автоматиз-
ма не выявлены. Двигательная система: гипотро-
фия мышц кистей и стоп. Форма голеней изменена 
по типу «перевернутых бутылок» (рис. 6). Объем 
мышц правого бедра – 58 см, левого – 58 см, пра-
вой голени – 35 см, левой – 35 см. Форма стоп 
изменена по типу Фридрейха (рис. 7). Походка по 
типу «степпажа». Мышечная сила с верхних ко-
нечностей: проксимально – 5 баллов, дистально: 
разгибатели кистей – 4 балла, разгибатели паль-
цев (дистальные фаланги) – 4 балла, сгибатели – 
4 балла, п/поставление большого пальца – 3 балла; 
с нижних конечностей: проксимально – 5 баллов, 
дистально – 2 балла. Тонус мышц верхних и ниж-
них конечностей не изменен. Глубокие рефлексы 
с верхних конечностей: бицепс-рефлексы, карпо-
радиальные и трицепс-рефлексы S=D, средней 
живости. Патологические кистевые знаки: симптом 
Россолимо слева. Глубокие рефлексы с нижних 
конечностей: коленные D=S, средней живости, 
ахилловы D=S, низкие. Патологических стопных 
знаков не выявлено. Экстрапирамидная система: 
экстрапирамидных расстройств на момент осмот-
ра не выявлено. Чувствительность: гиперестезия 
стоп. Вибрационная чувствительность с верхних 
конечностей снижена в кистях, с нижних конеч-
Рис. 4. Атрофия голеней и стоп. Деформация стопы по типу Фридрейха 
Fig. 4.  Legs and feet atrophy. Friedreich’s foot
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ностей снижена в стопах. Суставно-мышечное 
чувство сохранено. Координация: пальценосовую 
и пяточно-коленную пробы выполняет удовлетво-
рительно. В позе Ромберга неустойчива, без четкой 
латерализации. Менингеальные симптомы: на мо-
мент осмотра менингеальные знаки не выявлены. 
Данные дополнительных методов обследования. 
Лабораторные результаты: общий анализ крови, об-
щий анализ мочи – без особенностей. В биохими-
ческом анализе крови было выявлено повышение 
уровня креатинфосфокиназы до 166 (норма – 26–
140 Ед./л). Остальные биохимические показатели 
без особенностей. Было выполнено генетическое 
исследование в лаборатории диагностики ауто-
иммунных заболеваний Научно-методического 
Центра по молекулярной медицине ПСПбГМУ 
им. И. П. Павлова: детекция дупликации/делеции 
гена PMP22 при болезни Шарко–Мари–Тутса 1А 
и наследственной нейропатии с подверженностью 
параличу от сдавления с помощью метода ПЦР в 
реальном времени – дупликации гена РМР22 не 
обнаружено, делеции гена РМР22 не обнаружено. 
Обнаружение экспансии GAA-повторов в гене FXN 
при атаксии Фридрейха с помощью метода ПЦР-
тройных повторов и фрагментного анализа: число 
GAA-повторов в первой аллели гена FXN – 7 (<33 
GAA-повторов – норма), число GAA-повторов во 
второй аллели гена FXN – 7 (<33 GAA-повторов – 
норма). ЭНМГ: выявлена сенсомоторная дисфунк-
ция проведения по нервам ног и рук, с преимуще-
ственным (выраженным) поражением моторных 
волокон ног смешанного характера, с преоблада-
нием демиелинизации. Стабилометрическое ис-
следование: умеренная фронтальная асимметрия 
влево, выраженная сагиттальная асимметрия впе-
ред, умеренное нарушение функции равновесия, 
преобладает проприоцептивный контроль (рис. 8).
Консультация генетика: аутосомно-доминант-
ный тип наследования с высокой степенью пенет-
рантности. Высокая степень экспрессивности. 
Консультация эндокринолога: сахарный диабет, 
тип I. Целевой уровень гликированного Hb<6,5 %. 
Диабетическая непролиферативная ретинопа-
тия OU, диабетическая сенсорная полинейропа-
тия нижних конечностей. На основании данных 
анамнеза, неврологической симптоматики в виде 
полинейропатии с моторным и сенсорным компо-
нентами дистальных отделов верхних и нижних 
конечностей, смешанной атаксии, данных ЭНМГ 
за демиелинизирующий процесс выставлен клини-
ческий диагноз: «Смешанная моторно-сенсорная 
полинейропатия (наследственная моторно-сен-
сорная полинейропатия Шарко–Мари–Тутса). 
Сахарный диабет, тип I, диабетическая полиней-
ропатия». На отделении пациентам проводили 
курсы инфузионной терапии (нейрометаболи-
ческой терапии, витаминотерапии), курсы ле-
чебной физкультуры по индивидуальному плану, 
физиотерапии и рефлексотерапии с умеренным 
положительным эффектом в виде субъективного 
увеличения мышечной силы в нижних конечно-
стях, повышения устойчивости и уверенности при 
ходьбе.  После выписки из стационара пациенты 
были взяты на динамическое наблюдение.
Рис. 5. Стабилометрическое исследование пациента С. В. П., 77 лет 
Fig. 5. Stabilometric study, patient S. V. P., 77 years
Рис. 6. «Ноги аиста», или по типу 
 «перевернутой бутылки» 
Fig. 6. «Stork legs», or «inverted  
bottle» type
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ОБСУЖДЕНИЕ  И  ОБЗОР  ЛИТЕРАТУРЫ
БШМТ является наиболее частой формой на-
следственной невропатии с большим разнообрази-
ем фенотипов, моделей наследования и причинных 
генов. Согласно медианной скорости проводимо-
сти двигательного нерва (MNCV), БШМТ приня-
то разделять на демиелинизирующий (CMT1) с 
MNCV ниже 38 м/с, аксональный (CMT2) с MNCV 
выше 38 м/с и промежуточный CMT с MNCV меж-
ду 25 и 45 м/с. В каждой категории передача может 
быть аутосомно-доминантной, аутосомно-рецес-
сивной или Х-сцепленной [5]. В нашем случае у 
пациентов, учитывая семейный анамнез и консуль-
тацию генетика, – БШМТ с аутосомно-доминант-
ным типом наследования. На основании данных 
ЭНМГ, у наших пациентов полинейропатия носит 
демиелизирующий характер.
Для всех групп наследственных моторно-сен-
сорных нейропатий (НМСН) характерна триада 
основных клинических симптомов: атрофия ди-
стальных отделов кистей и стоп с их деформа-
цией, расстройства чувствительности в области 
атрофированных мышц, гипо- или арефлексия с 
мышц верхних и нижних конечностей [6]. У на-
ших пациентов отмечается вся триада основных 
клинических симптомов. НМСН I типа с аутосом-
но-доминантным наследованием дебютирует в 
возрасте 9–17 лет. На ранних стадиях заболева-
ния пациенты предъявляют жалобы на слабость и 
подворачивание стоп, трудности при беге, прыж-
ках. Первоначально атрофии возникают в мышцах 
стоп, голеней, в дальнейшем распространяются 
на дистальные отделы рук. Вследствие атрофиче-
ских изменений в икроножных мышцах ноги име-
ют форму опрокинутой бутылки, галифе. У всех 
пациентов отмечается перонеальный тип ходьбы 
(«степпаж»). Основной симптом – деформация 
стоп по типу фридрейховских, полых, эквино-
варусных. Характерными симптомами НМСН 
I типа являются сенсорные расстройства в виде 
поверхностной гипестезии в кистях и стопах, нару-
шения проприо цептивной чувствительности, бо-
лезненные мышечные сокращения по типу крам-
пи, парестезии, сенситивная атаксия. Нередки и 
 периферические вегетативные расстройства, та-
кие как дистальный гипергидроз, цианоз кистей и 
стоп. При ЭНМГ практически всегда определяет-
ся значительное снижение скорости проведения 
импульса (СПИ) по двигательным нервам нижних 
конечностей (10–30 м/с). Течение данного типа 
НМСН, как правило, медленно прогрессирующее, 
без глубокой инвалидизации [7].
К I типу (НМСН1) относятся 6 основных ге-
нетических вариантов демиелинизирующих 
полиневропатий с аутосомно-доминантным и 
 Х-сцепленным доминантным типом передачи му-
тации и СПИ по срединному нерву ниже 38 м/с. 
По аутосомно-доминантному типу наследуются 
типы 1А, 1В, 1С, 1D и 1E, а 1Х тип имеет редко 
встречающееся Х-сцепленное доминантное на-
следование [8–13]. При демиелинизирующих 
формах НМСН имеют место мутации в генах, 
определяющих синтез белков миелиновой оболоч-
ки нерва, причем изменение объема миелиновой 
оболочки может быть как в сторону его увеличе-
ния, так и в сторону уменьшения. Так, при наи-
более распространенном демиелинизирующем 
варианте невропатий – НМСН типа 1А (на его 
долю приходится не менее 65 % всех заболеваний 
этой группы) – миелиновая оболочка оказыва-
ется утолщенной, что объясняется характером 
мутации в гене РМР22. Основной тип мутации в 
этом гене – дупликация протяженностью 1,5 Мб 
в области хромосомы 17р11.2–12, что приводит к 
увеличению количества структурного белка пери-
ферического миелина и увеличению числа слоев 
миелиновой оболочки вокруг аксона с одновре-
менным формированием демиелинизированных 
участков. Клинические проявления НМСН типа 
1А характеризуются достаточно ранним началом 
и медленно прогрессирующим течением, дефор-
мацией стоп по типу фридрейховых, деформацией 
кистей по типу «когтистой лапы», поверхностной 
гипестезией стоп и кистей, сенситивно-мозжеч-
ковой атаксией и сколиозом [13]. В нашем случае 
проведенное генетическое исследование не дало 
подтверждения наличия дупликация или делеции 
гена PMP22, но не исключает наличия других му-
таций, ответственных за развитие НМСН типа 1А.
Рис. 7. Мышечная гипотрофия голеней и стоп. Деформация стопы  
по типу Фридрейха 
Fig. 7.  Legs and feet muscle hypotrophy. Friedreich’s foot
Fedorova V. S. et al. / The Scientific Notes of Pavlov University Vol. XXVII № 2 (2020) P. 63–71
69
Другой патогенетический механизм демие-
линизации выявлен при варианте 1В НМСН, об-
условленном мутациями в гене основного белка 
миелина (Р0, или MPZ) на хромосоме 1q22.1. Уста-
новлено, что структура миелиновой оболочки на 
50 % сформирована этим белком [14]. Мутации в 
этом белке приводят к значительному нарушению 
функции миелиновой оболочки и выраженному 
снижению СПИ (значения СПИ по срединному 
нерву не превышают 12 м/с). Этот достаточно 
редкий вариант составляет от 5 до 7 % всех на-
следственных демиелинизирующих полиневро-
патий. Долгое время считалось, что клинические 
проявления НМСН 1В характеризуются только 
признаками демиелинизирующей полиневропа-
тии с ранним началом, выраженными атрофия-
ми и слабостью мышц голеней, стоп и кистей, а 
также значительным снижением СПИ (показате-
ли по срединному нерву не превышают 10 м/с). 
Однако недавно было показано существование 
двух фенотипов поли невропатий с мутациями 
в гене MPZ. Помимо вышеописанной классиче-
ской демиелинизиру ющей полиневропатии, у ряда 
больных заболевание манифестирует во взрослом 
возрасте, а при проведении ЭНМГ-обследования 
выявляются типичные признаки аксональной по-
линевропатии с сохранной СПИ по перифериче-
ским нервам. В соответствии с международной 
классификацией, демиелинизирующий вариант, 
обусловленный мутацией в гене MPZ, обозначает-
ся как НМСН типа 1В, а аксональный – как НМСН 
типа 2I [14]. Еще один вариант демиелинизирую-
щих полиневропатий с аутосомно-доминантным 
типом наследования – тип 1С – обусловлен мута-
циями в гене LITAF, локализованном на хромосоме 
16р13. Этот вариант встречается крайне редко и 
не имеет специфических клинических особенно-
стей. Четвертый вариа нт демиелинизирующих по-
линевропатий – тип 1D – обусловлен мутациями 
в гене EGR2 на хромосоме 10q21–q22. Показано, 
что белковый продукт этого гена экспрессируется 
в раннем эмбриогенезе и является транскрипци-
онным фактором для других генов, участвующих 
в формировании миелиновой оболочки [8, 9].
В настоящий момент патогенетического ле-
чения не разработано, но исследования в этом 
направлении ведутся. Так, при наследственных 
демиелинизирующих нейропатиях, связанных с 
периферическим миелиновым белком 22 (РМР22), 
обусловленных нарушением нормального тран-
спорта белка, применение низкомолекулярного 
ингибитора HSP90 (такого как AUY922) на моде-
лях клеточных культур in vitro, а также in vivo на 
мышах, AUY922 улучшил поддержание миели-
низированных нервов обеих нейропатических 
моделей [15].
В связи с наследственным характером заболе-
вания, его неуклонным прогрессированием, невоз-
можностью полного излечения и восстановления 
утраченных функций целями терапии БШМТ 
 являются замедление прогрессирования и адап-
тация пациентов к повседневной жизни [16].
Рис. 8. Стабилометрическое исследование пациентки С.  Е.  В., 1987 г. р. (31 год) 
Fig. 8. Stabilometric study, patient S. E. V. born in 1987 (31 years)
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Целью лечебной физкультуры (ЛФК) при БШМТ 
ставится не увеличение силы паретичной группы 
мышц до уровня сохранных мышечных групп, а 
использование тех возможностей здоровых мышц, 
которые соответствуют недостаточным возможно-
стям паретичных мышц. Таким образом, происхо-
дит уравнивание функциональных возможностей 
всех мышечных групп за счет снижения эффек-
тивности тренировки, что, однако, позволяет избе-
жать порочного дисбаланса и создать условия для 
восстановления паретичных мышц [17]. В нашем 
случае ЛФК для пациентов с БШМТ включало в 
себя три основных направления: 1) тренировка 
баланса с использованием стабилометрической 
платформы «ST-150»; 2) упражнения на растяж-
ку, направленные на снижение проявления боли 
и сохранение амплитуды движений в суставах, 
профилактику контрактур; 3) силовые упражне-
ния, направленные на компенсацию ослабленных 
мышц, отработку ходьбы с целью улучшения ее 
биомеханики. 
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